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主  論  文  の  要  約  
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われる患者 42 例（臨床診断別に、①筋ジストロフィー（ MD）群： 20 例、②
先天性ミオパチー（ CM）群： 17 例、③脊髄性筋萎縮症（ SMA）群： 5 例）を
対象に、神経筋疾患に関連する 74 個の遺伝子について NGS を用いたターゲ
ットリシーケンス解析を行った。  
【結  果】  
42 例中 19 例（ 45.2%）で原因遺伝子を同定した、① MD 群 20 例中 12 例（ 60.0%）
（先天性筋ジストロフィー 6 例、ベッカー型筋ジストロフィー（ BMD） 2 例、肢
帯型筋ジストロフィー 3 例、福山型筋ジストロフィーと BMD の合併 1 例、② CM
群 17 例中 7 例（ 41.1%）（ネマリンミオパチー 3 例、中心核ミオパチー 1 例、筋
線維不均等症 1 例、ミオシンミオパチー 1 例、先天性筋無力症候群 1 例、③ SMA
群では原因遺伝子は同定されなかった。確定診断された 19 例中 6 例において筋
生検を施行することなく診断に至った。  










【結  論】  
早期発症の神経筋疾患において、従来の遺伝子解析にて原因遺伝子が未確定
の症例 42 例中 19 例（ 45.2%）で、NGS を用いた原因遺伝子の網羅的解析を行
うことにより、迅速かつ効率的に原因遺伝子を確定できた。詳細な確定診断
を行うことで、症状進行の予測、起こり得る合併症、次子への発症リスクな
ど適切な遺伝カウンセリングが可能となった。  
